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REZUMAT

Cardiomiopatia hipertrofica (CMPH) este o boala cardiovasculara unica, cu etiologie necunoscuta, transmisa genetic in peste 50%
din cazuri dupa modul autozomal dominant.

Diagnosticul este stabilit cel mai usor si mai corect cu ajutorul echocardiografiei bidimensionale care demonstreaza hipertrofia
ventriculului sting. Rezonanta magnetica nucleara poate reprezenta un mijloc diagnostic suplimentar.

Frecventa formelor familiale este subestimata, dar va fi mai bine precizata prin anchete familiale sistematice cu echocardiografie la
parinti si colaterali si studii genetice de biologie moleculara.

Autorii prezinta cazul unui baiat de 9 ani, cu CMPH necunoscuta pana acum, a carui mama a fost diagnosticata cu aceeasi afectiune
la 15 ani si care a decedat la 27 ani datorita unui accident vascular cerebral embolic.

Diagnosticul de CMPH neobstructiva s-a precizat echocardiografic pornind de la prezenta unui suflu sistolic gradul 1V/6 si a unor
semne de insuficienta cardiaca (dispnee la efort moderat, tahicardie si hepatomegalie). Tratamentul a inclus Propranololul si Captoprilul.
Observatia prezentata atrage atentia in mod deosebit asupra screening-ului clinic, ECG si a echocardiografiei rudelor de gradul | si
a altor membri ai familiei in caz de antecedente heredocolaterale de CMPH.
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ABSTRACT

Familial form of hypertrophic cardiomyopathy

Hypertrophic cardiomiopathy is a cardiovascular disease, with unknown etiology, with autosomal dominant inheritance in 50% of
cases. The diagnosis is established most easily and correctly using the bidimensional echocardiography wich reveals the left
ventricular hypertrophy. IRM can represent a supplementary method for the diagnosis. The prevalence of familial forms is
underestimated, but can be specified by familial screening, using echocardiography in siblings and parents and DNA analysis.
The authors present a 9 years old boy with unknown hypertrophic cardiomyopathy, whose mother had the same diagnosis (at age
of 15 years) and she died the age of 25 years by an embolic stroke.

The diagnosis was based on the systolic murmur (4th grade) and cardiac failure signs (dyspnea at mild effort, tachicardia and
hepatomegaly) was established by echocardiography. The treatment included Propranolol and Captopril.

This observation underlines the importance of clinical, electrocardiographic and echocardiographic screening in first degree relatives
and other family members of an index case with hypertrophic cardiomyopathy.
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1.INTRODUCERE

Genetica moleculara a CMPH

CMPH este o boald heterogend din punct de vedere
genetic si fenotipic. Genele identificate ca fiind impli-
cate sunt: gena lantului greu al beta-miozinei (3-MHC)
de pe cromozomul 14ql, gena tropomiozinei T de pe
cromozomul 1q si gena alfa-tropomiozinei de pe cro-
mozomul 15q. La pacientii ca CMPH au fost iden-
tificate peste 35 de mutatii non-sens pe 3-MHC, 3
mutatii la troponina T §i 2 mutatii la o-tropomiozina.

Se postuleazd ca fenotipul cardiac este dat de for-
marea unor miofibrile anormale si de o aliniere anor-
mali a acestora, ceea ce duce la forme celulare anor-
male si, astfel, la ,,dezordine”. Gena se gdseste in
toate miocitele, neputandu-se explica selectivitatea
regionald cardiacd a hipertrofiei. Expresia fenotipica
a bolii la membrii afectati ai aceleiasi familii, toti fiind
heterozigoti si prezentand aceeasi anomalie geneticd,
este foarte variatd. Purtdtorii asimptomatici sunt

comuni, mutatiile de novo nefiind importante in cele
mai multe cazuri izolate (1, 2, 3, 4, 5, 6, 7).

2. PREZENTAREA CAZULUI

Marius H, 9 ani, din mediul rural, s-a internat in 2
decembrie 2005 pentru investigarea unui suflu sistolic
depistat recent, intAmplitor, la un copil fird APP
semnificative, dar cu dispnee de efort de 1 an neremar-
catd de bunica care-1 ingrijeste. Din AHC se retine ca
mama cu CMPH asimetricd diagnosticatd la 15 ani,
cu AVC ischemic 1n repetitie de la 20 ani, a decedat
la 27 ani prin AVC embolic.

La internare, examenul clinic a precizat urma-
toarele modificari: hipotrofie staturo-ponderald (I =
129 cm; G = 24 kg); tegumente palide; carii dentare;
ficat la 2 cm sub rebord, sensibil la palpare; zgomote
cardiace tahicardice (AV = 100/min); suflu protome-
zosistolic gradul IV/6 parasternal stang si periapexian;
TA = 90/60 mmHg.
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Examindrile bioumorale au inclus: testele infla-
matorii nespecifice; testele functionale hepatice si
renale; testele de dovadad a infectiei streptococice,
ionograma sanguind; parametrii hematologici — toate
fiind n limite normale. Ecografia abdominald a preci-
zat: ficat moderat madrit cu structura omogena (ficat
de stazd) cu dilatarea venelor suprahepatice la 2 cm
de virsarea in vena cavi (diametrul = 12 mm).

Prezenta suflului sistolic si AHC au impus: electro-
cardiograma care a evidentiat: hipertrofie atriald dreap-
td, hipertrofie biventriculard; AV = 100/min (figura
1); radiografia toracicd a precizat cardiomegalie glo-
bala (figura 2) si echocardiografia (M, 2D, Doppler)
— (figura 3): Ao ascendentd = 30 mm; As = 32 mm;
SIV = 17 mm; PPVS =7 mm; PAVS = 20-21 mm; VS
= 39/26 mm; inel mitral dilatat; flux transmitral de tip
relaxare alteratd; TAP dilatat; IP grad II (gradient
maxim = 25 mmHg); peretele anterior al VD hiper-
trofiat; IT grd.Il; presiunea VD > 50 mmHg; aorta
ascendenti, arcul aortic, istmul — normale. In con-
cluzie: aspect sugestiv de CMPH asimetricd neobstruc-
tivd (In momentul examinarii) biventriculara cu regur-
gitare ventriculo-atriald si semne de HTP, excluzand
astfel o cardiopatie congenitala.

Tratamentul a inclus: regimul igieno-dietetic adec-
vat varstei si prezentei insuficientei cardiace (IC) si
medicamente care amelioreazd complianta diastolica
ventriculard si semnele de IC: Propranolol 1 mg/kg/zi
si Captopril 1 mg/kg/zi.

Evolutia a fost favorabild: dispneea s-a ameliorat;
AV = 75/min. S-a externat cu acelasgi tratament si
cu indicatii de dispensarizare atentd.

3. DISCUTII

CMPH este o boald cardiacd geneticd complexa si
relativ frecvent Intalnita la adult (1 la 500) si mai rard
la copil. Hipertrofia peretilor ventriculului stang (VS)
si mai rar, a celui drept (VD) caracterizeazd aceastd
afectiune. Cel mai des, hipertrofia domind la nivelul
septului interventricular (SIV). De aceea, un criteriu
diagnostic uzual al CMPH este raportul: grosimea SIV/
grosimea peretelui posterior al VS (limita inferioara
la copil = 1,5).

La pacientul prezentat raportul a fost 2,4. ingro-
sarea peretelui ventricular asemandtoare CMPH apare
la copii cu alte boli: sindrom Noonan, miopatii
mitocondriale, ataxie Friedreich, tulburiri metabolice,
boala Anderson-Fabry, amiloidoza cardiacd (8, 9, 10).

Circumstantele depistirii sunt variabile: descoperire
intAmplétoare la un copil asimptomatic care are un
suflu sau o anomalie a siluetei cardiace; cu ocazia
anchetei familiale dupd diagnosticarea unei CMPH
sau a unei morti subite la un périnte; prezenta unor
simptome functionale: dispnee de efort, fatigabilitate,
palpitatii, lipotimie sau simptome mai serioase ca:
angind pectorald, sincopa, insuficienta cardiacd, acces
de cianozi, accident vascular cerebral, bloc atrioven-
tricular (In particular la sugar) — (11, 12, 13, 14).

Diagnosticul se bazeazd pe echocardiografia bi-
dimensionald, rezonanta magneticd, ECG, radiografia
toracicd. Studiile de geneticd moleculard au oferit
importante clarificéri privind heterogenitatea clinici si
genetici a CMPH incluzand posibilitatea diagnosticului
preclinic al indivizilor afectati de o gend mutantd, dar
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care nu prezintid semne fenotipice, ecografice sau elec-
trocardiografice (15, 16, 17). Desi analiza ADN pentru
genele mutante este metoda definitivd de stabilire a
diagnosticului de CMPH, analiza mutatiilor este practic
limitatd Tn acest moment la citeva laboratoare orientate
spre cercetare. Cand diagnosticul bazat pe ADN nu
este posibil, screening-ul membrilor familiei include
istoricul, examenul clinic, ECG si echocardiografie 2D
anual pe perioada adolescentei (12-18 ani). Screening-
ul rudelor mai tinere de 12 ani nu este facut sistematic
decat dacd copilul are un istoric familial cu risc Tnalt
sau efectueaza activititi sportive de performanta, situatie
care ar fi fost valabild si In cazul prezentat.

Evolutia este grava, cu tulburdri de ritm, tulburdri
de conducere, semne de IC si moarte subitd, care pot
sd apara chiar in formele bine tolerate (18).

Un aspect important de semnalat este cel al sarcinii.
Nu existd nici o dovada cd pacientele cu CMPH au in
general un risc crescut 1n timpul sarcinii sau nasterii.
Cu toate acestea, mama copilului care a niscut la 18
ani a prezentat imediat dupa nastere accidente vas-
culare cu repetitie, care au constituit si cauza decesului
la 27 ani (19).
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